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ÖZET
Retinitis pigmentoza (RP), birçok sendromla birlikte bulunabilen ve ilerleyici
görme kayb›yla seyreden bir hastal›kt›r. Bu nedenle erken tan›s› önemlidir.
Halen tedavisi bulunmayan bu hastal›¤›n tan›s›, iyi bir anamnez ve oftalmolojik
muayene ile konulabilmektedir. Bu yaz›da bir olgu sunularak RP’ye yaklaﬂ›m,
tan› ve tedavi yollar› anlat›lm›ﬂt›r. (Güncel Pediatri 2008; 6: 43-6)
Anahtar kelimeler: Retinitis pigmentoza, çocuk, görme kayb›
SUMMARY 
Retinitis pigmentosa (RP) is characterized by progressive loss of vision and
accompanied by many syndromes. Therefore, early diagnosis is very important
in RP. Now, definitive treatment of RP is not available. Diagnosis is performed
with good medical history and ophthalmolojical examination. We present a
patient with RP and describe diagnosis, treatment and approach to this dis-
ease. (Journal of Current Pediatrics 2008; 6: 43-6)
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Retinitis pigmentoza (RP) retinada pigment oluﬂumu
ve ilerleyen görme kayb›yla sonuçlanan herediter bir
hastal›kt›r. Kal›tsal geçiﬂli retinal distrofiler aras›nda en
s›k görülenidir. Genel popülasyonda 1/3,500 oran›nda
görülür (1). Günümüze kadar yaklaﬂ›k 70 de¤iﬂik gene-
tik defekt belirlenmiﬂtir. En s›k görülen formu otozomal
resesif geçiﬂlidir. Bu formda görmede, özellikle de ge-
ce görmede azalma yaﬂam›n erken dönemlerinde baﬂ-
lar. Görme kayb› ciddidir ve %30 oran›nda tam körlük
görülür. Karanl›kta görmede zorluk, periferik görmede
azalma ile karakterizedir. Santral ve renkli görmede
azalma hastal›¤›n geç bulgular›d›r (2). Otozomal domi-
nant formu daha çok eriﬂkinlerde olur. X’e ba¤l› resesif
formu da tan›mlanm›ﬂt›r. Birçok hastal›¤›n tan›s›nda ol-
du¤u gibi RP’de de, anamnez ve dikkatli oftalmolojik
muayene tan› koydurucudur. Anamnezde özellikle ka-
ranl›k adaptasyonu, alacakaranl›kta, sisli havada gö-
rüﬂ, tiyatro, sinema salonu gibi ani karanl›k ve ayd›nl›k
geçiﬂi olan yerlerde adaptasyon sorulmal›d›r. Baﬂlan-
g›ç yaﬂ› hastal›¤›n ilerleyiﬂine göre de¤iﬂmektedir. Ge-
nelde genç yetiﬂkinlerin hastal›¤› olan RP, infantil dö-
nemden 30-50’li yaﬂlara kadar her dönemde görülebilir
ve halen kesin bir tedavisi yoktur.
Olgu Sunumu
Onbeﬂ yaﬂ›nda erkek hasta, poliklini¤imize üç y›ld›r
süregelen ve geceleri belirginleﬂen görme zay›fl›¤› ne-
deniyle baﬂvurdu. ‹lk kez yedi yaﬂ›nda ﬂaﬂ›l›k ﬂikayetiy-
le doktora baﬂvuran olguya iki y›l önce RP tan›s› konu-
larak, tedavi olarak A ve E vitamini verilmiﬂ. Hastan›n öz
geçmiﬂinde bir özellik bulunamad›.
Anne ve baba aras›nda 3. derece akrabal›k bulunan
hastan›n soy geçmiﬂinde göz hastal›¤› tan›mlanm›yor-
du. Fizik muayenesinde mental, motor ve seksüel geli-
ﬂimi ola¤and›. Göz muayenesinde nistagmus, göz dibi
incelemesinde arterlerde incelme, optik sinirde soluk-
luk, retinada pigmenter de¤iﬂiklikler (Resim 1-2) göz-
lendi. Hastan›n Humphrey görme alan› tetkikinde retini-
tis pigmentosaya uygun ring skotom-periferik daralma
saptand› (Resim 3). 
Laboratuvar testlerinde; hemogram, kan glikoz dü-
zeyi, karaci¤er ve böbrek fonksiyon testleri, trigliserid,
total kolesterol, elektrolitler, tiroid fonksiyon testleri ve
idrar tetkiki normal olarak bulundu. Odyolojik inceleme-
de iﬂitme kayb› yoktu. Bat›n ultrasonografisi (USG) ve
elektrokardiyografisi (EKG) normaldi. Olgu pediatri ve
göz klinikleri taraf›nca takibe al›nd›.
Tart›ﬂma
Retina pigment epitelindeki (RPE) pigment birikimi
sonucunda fotoreseptörlerin (basil-koni) kayb› olmakta-
d›r. RP’deki görme kayb› ve klinik ﬂekil, basil ve konilerin
retinadaki da¤›l›m›, basil-koni distrofi veya koni-basil
distrofilerine ba¤l› olarak de¤iﬂmektedir. Basil-koni dis-
trofisinde ring skotom, gece görme azl›¤› (niktalopia)
problemleri, yavaﬂ ilerleyen, önce periferden baﬂlayan
(tünel görüﬂü) ve ileride merkezi görmeyi de etkileyen
görme kayb› olur. Koni-basil veya sadece koni distrofi-
sinde ise görme keskinli¤i, renk ayr›m›, gündüz görme
problemleri meydana gelmektedir (3).
RP’li hastalarda aile öyküsü, ilaç öyküsü (fenotiazin
gibi ilaçlar›n toksisitesi), önceden olan görme problemle-
ri sorgulanmal›, ﬂüpheli fertlere oftalmolojik muayene uy-
gulanmal›d›r. Görme alan incelemesi, elektroretinogram
(ERG), fundus foto¤raflanmas› yap›lmal›d›r. Görme kes-
kinli¤i muayenesi olgular›n izleniminde kullan›lmal›d›r.
Goldmann (kinetik) perimetri görme alan› için uygulan-
mal›d›r. E¤er hasta erkek ve kal›t›m bilinmiyorsa anne ta-
ﬂ›y›c› olabilece¤inden de¤erlendirilmeli, anneye ERG ya-
p›lmal›d›r. Olgumuzda ilaç toksisitesi yapabilecek ilaç
kullan›m›, ailesinde de görme problemi öyküsü yoktu. 
RP’de gözün ön segment muayenesi normaldir. ‹leri
dönemde lenste arka subkapsüler katarakt görülebilir.
Görme keskinli¤i hastal›¤›n evresine göre 20/20’den körlü-
¤e kadar de¤iﬂebilir. Basil-koni RP’de RPE hiperpigmen-
tasyonu, retinada atrofik bölgeler, arteriollerde incelme,
optik sinirde solukluk göze çarpar. ‹lerlemiﬂ evrede kistik
maküla ödemi görülebilir. Koni-basil RP’de ise “öküz gö-
zü” olarak tan›mlanan makülopati, retinada atrofik alan-
lar, z›t olarak koroideremi, girat atrofi, myopik dejeneras-
Resim 1. Kemik spikülü tarz›nda pigmentasyon, balmumu görünü-
münde optik disk soluklu¤u
Resim 2. Periferik retinada yayg›n kemik spikülü 
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Resim 3. Retinitis pigmentosan›n ring skotom bulgusu (sa¤ göz)
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yon gözlenebilir. Olgumuzun ön segment muayenesi nor-
maldi, ancak göz dibinde RP’ye ait bulgular mevcuttu. 
Birçok hastal›k ve sendrom ile RP birlikteli¤i tan›m-
lanm›ﬂt›r (Tablo 1). Usher sendromunda konjenital iﬂitme
kayb› ve RP beraberli¤i vard›r (4). Üç tipi bulunur. Tip
1’de ciddi iﬂitme kayb› vard›r, RPE hücrelerinde bulunan
myozin VII-a’n›n kodland›¤› kromozom 11q’da mutasyon
saptanm›ﬂt›r. Bilateral sensorinöral iﬂitme kayb› olan ço-
cuklardaki RP, ERG ile erken teﬂhis edilebilir (5). Bu has-
talar koklear implant için uygun adaylard›r (6). Olgumuza
da bu sendromun d›ﬂlanmas› amac›yla iﬂitme testi yap›l-
d› ve patolojik bulguya saptanmad›.
Alstrom sendromu nadir görülür ve otozomal resesif
geçiﬂlidir. Abdominal obezite, bozulmuﬂ glikoz tolerans›,
akantozis nigrikans, hiperlipidemi, RP, nörosensoriyal
sa¤›rl›k, kardiyomiyopati ile karakterizedir. Metabolik
sendromla iliﬂkisi saptanm›ﬂt›r (7). Lizozomal depo has-
tal›klar›nda (nöronal seroid lipofuksinozis) demans, kon-
vülziyon, RP, progresif görme kayb› olabilir. ‹nfantil for-
mu 8-18 aylar aras›nda baﬂlar. ‹nfantil seroid lipofuksi-
nozis daha çok Finlandiya’da görülür, iki yaﬂ›nda körlük-
le sonuçlan›r. Optik atrofi, maküler pigmenter de¤iﬂiklik-
ler gözlenir. Abetalipoproteinemide apolipoprotein B
sentezlenemez, ya¤ malabsorbsiyonu olur. Retinal ve
spinoserebellar dejenerasyon gözlenir. Yüksek doz A ve
E vitamini ile RP gerileyebilir. Olgumuzda kolesterol ve
trigliserit seviyesi normaldi, dermatolojik muayenesinde
akantozis nigrikans saptanmad›. Yine mukopolisakkari-
dozlarda (MPS) da (özellikle Hurler, Hunter, Sanfilippo
sendromu) RP araﬂt›r›lmal›d›r. Tipik yüz görünümü ve is-
kelet displazisi olmamas› nedeniyle olgumuzda MPS dü-
ﬂünülmedi.
Çok uzun zincirli ya¤ asitlerinin defektif oksidasyonu
ve birikimiyle karakterize Zellweger sendromu infantil
dönemde karakteristik yüz görünümü, psikomotor geli-
ﬂimde gerilik, hipotoni, renal kortikal kist, konvülziyon,
hepatik intersitisyel fibrozisle seyreder. Neonatal adre-
nal lökodistrofili bebekler 7-10 yaﬂlar›na kadar yaﬂarlar.
Daha az ciddi formu olan Refsum hastal›¤›nda fitanoil
koenzim A hidroksilaz eksikli¤i sonucu fitanik asit biriki-
mi geliﬂir. Serebellar ataksi, distal ektremitelerde prog-
resif güç kayb›, sa¤›rl›k, anosmi, oküler motilitede prog-
resif k›s›tlanma ve RP ile karakterizedir. Olgumuzda
anamnezde ve nörolojik muayenede anosmi yoktu, sa-
¤›rl›k saptanmad›.
Kearns-Sayre sendromu mitokondriyal hastal›k olup
retinada tuz-biber görünümü, normal arterioller, okuler
motilitede progresif k›s›tlanma, ptozis, kalp blo¤u görü-
lür. Oküler bulgular 20 yaﬂ›ndan önce görülür (8). Bu
sendrom aç›s›ndan olgumuza EKG çekildi, kalp blo¤u
saptanmad›.
RHYNS sendromu RP, hipopitutarizm, nefrofitizis, is-
kelet displazisinin ingilizce baﬂ harflerinden oluﬂmakta-
d›r. Büyüme hormonu eksikli¤i olan hastalarda RP varsa
bu sendrom akla gelmelidir (9). Bardet-Biedl sendromu
(BBS) otozomal resesif geçer. Retinopati, polidaktili, hi-
pogenitalya, obezite, mental retardasyon vard›r. Beﬂ tipi
olan bu sendrom erken çocukluk döneminde gece körlü-
¤ü ile baﬂlar ikinci dekat›n sonunda ciddi derecede gör-
me bozuklu¤u olur (10,11). Glutarik asidüri tip 1’de intra-
retinal hemoraji, strabismus, RP gibi göz bulgular› gözle-
nir (12). Yine olgumuzda yukar›da belirtilen sendromlara
iliﬂkin bulgular yoktu.
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Tablo 1. Retinitis pigmentosa ile birliktelik gösteren hastal›klar
Hastal›k Özellikler
Abetalipoproteinemi Ya¤ malabsorbsiyonu, akantozis, retinal ve spinoserebellar dejenerasyon
Alström sendromu Abdominal obezite, bozulmuﬂ glikoz tolerans›, akantozis nigrikans, hiperlipidemi, RP, 
nörosensoriyal sa¤›rl›k, kardiyomiyopati 
Bardet-Biedl sendromu RP, polidaktili, hipogenitalya, obezite, mental retardasyon
Kearns–Sayre sendromu Retinada tuz-biber görünümü, normal arterioller, okuler motilitede progresif k›s›tlanma, ptozis, 
kalp blo¤u
Nöronal seroid lipofuksinozis Demans, konvülziyon, RP, progresif görme kayb›
Mukopolisakkaridoz Tipik kaba yüz görünümü, iskelet displazisi
Refsum hastal›¤› Serebellar ataksi, distal ektremitelerde progresif güç kayb›, sa¤›rl›k, anosmi, oküler motilitede 
progresif k›s›tlanma
RHYNS sendromu RP, hipopitutarizm, nefrofitizis, iskelet displazisi
Usher sendromu Konjenital iﬂitme kayb›, RP
Zellweger sendromu Karakteristik yüz görünümü, psikomotor geliﬂimde gerilik, hipotoni, renal kortikal kist, 
konvülziyon, hepatik intersitisyel fibroz
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Günümüzde RP için bilinen kesin bir tedavi mevcut
de¤ildir. Refsum hastal›¤› ve herediter abetalipoprote-
inemide erken tan› ve bu hastal›klara uygun tedavi ile
hastal›¤›n ilerlemesi durdurabilinir. Vitamin A (beta karo-
ten) tedavisi halen tart›ﬂmal› olup, antioksidan özelli¤in-
den faydan›lmaktad›r. Olgumuza da tan› sonras› A ve E
vitamini verilmiﬂ ancak belirgin yan›t al›namam›ﬂt›r. Ase-
tazolamid, yüksek doz E vitamini, C vitamini tedavide de-
nenmektedir. Son y›llarda adenovirüs, lentivirüs gibi ta-
ﬂ›y›c› virüsler kullanarak intravitreal, subretinal gen te-
davileri denenmektedir. E¤er katarakt geliﬂmiﬂse kata-
rakt cerrahisi merkezi görme keskinli¤ini art›rabilir. Yine
retina transplantasyonu, retinal protezler deneysel aﬂa-
madad›r. 
Fazla miktardaki ›ﬂ›¤›n oksidan etkisi olaca¤›ndan
›ﬂ›ktan kaç›nmalar›, ultraviyole (UV) absorbe eden lens
kullanmalar› önerilebilir. Yak›n oftalmolojik takip uygu-
lanmal›d›r. Tüm hastalara hastal›¤› hakk›nda bilgi veril-
meli ve komplikasyonlar anlat›lmal›d›r. Gerekirse çeﬂitli
görme rehabilitasyonlar› uygulanabilir (13). ‹ﬂitme prob-
lemi olanlara konuﬂma ve iﬂitme rehabilitasyonu baﬂla-
nabilir. Tüm hastalara genetik dan›ﬂma verilmelidir. 
Sonuç olarak; halen kesin tedavisi bulunmayan bu
hastal›¤›n tan›s›n›n birçok hastal›kta oldu¤u gibi dikkatli
anamnez ve oftalmolojik muayene ile konulabilece¤i
unutulmamal›d›r. Erken tan› ile hastal›¤a eﬂlik eden olas›
baz› sendromlar da saptanarak, baz› hastal›klar önlene-
bilmekte ve erken rehabilitasyon ﬂans› do¤maktad›r.
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